30

www.KurierMedyczny.com

> 06/2022

KURIER MEDYCZNY menedzera zdrowia

VI KONGRES WIZJA ZDROWIA DIAGNOZA | PRZYSZLOSC
FORESIGHT MEDYCZNY

Plan dla Chorob Rzadkich moze
potroczu przysziego roku

Platforma informacyjna w zakresie chordb rzadkich, w ktorej priorytetem jest zapewnienie dostepu do nowoczesnych badan
genetycznych, powinna zostac uruchomiona pod koniec pierwszego kwartatu przysztego roku. Jesli tak sie stanie, bedzie mozna
uznac, ze Plan dla Chorob Rzadkich zaczat dziatac - wskazujg eksperci.

W DEBACIE UCZESTNICZYLI:

+ Barbara Dziuk — postanka Prawa i Sprawiedliwosci, przewodniczgca Parlamentarnego Zespotu ds. Choréb

Rzadkich

Fot. Patryk Rydzyk

krok, ale nie oznaczat petnego sukcesu. Wszyscy
czekali na wdrozenie planu, 26 maja br. mini-
ster zdrowia powotat Rade ds. Chordb Rzadkich
i dwie podlegajqce jej rady naukowe: ds. rejestrow
i ds. platformy informacyjnej. Od tej pory rozpo-
czely si¢ intensywne prace nad rozwigzaniami
umozliwiajgcymi wdrozenie planu — méwita.
Obecnie w ramach rady, rad naukowych i siedmiu
zespotow ekspertéw pracuje ponad 60 0sob bez-
posrednio zaangazowanych we wdrozenie Planu
dla Chorob Rzadkich. Wérdd nich sg przedstawi-
ciele organizacji pacjentow, kilku departamentéw
Ministerstwa Zdrowia, reprezentanci Agencji Ba-
dan Medycznych, Narodowego Funduszu Zdro-
wia i Agencji Oceny Technologii Medycznych
i Taryfikacji.

- Dzigki dziataniom Centrum e-Zdrowia, ktdre za-
tozyto platforme umozliwiajgcg jednoczesng prace
wszystkim osobom zaangazZowanym w projekt,
czlonkowie rady i powolani eksperci, podzieleni na
zespoty eksperckie, pracujq nad kilkoma obszarami
- wyja$nila prof. Anna Latos-Bielefiska. — Jednym
z nich jest praca nad wlasciwg platformg infor-
macyjng, ktora bedzie wykorzystywana nie tylko
jako Zrédto informacji dla lekarzy i pacjentow,
lecz takze jako narzedzie edukacji. Obecnie trwa
etap wspotpracy ekspertow z analitykami CeZ,

+ prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bieleriska — Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej Uniwersytetu Medycznego
w Poznaniu, konsultant krajowa w dziedzinie genetyki klinicznej, przewodniczgca Rady ds. Choréb Rzadkich
+ Stanistaw Mackowiak — prezes Krajowego Forum na rzecz Terapii Choréb Rzadkich ORPHAN oraz Federacji

a wkrdtce do pracy przystgpig programisci. Plat-
forma powinna zostaé przedstawiona pod koniec
pierwszego kwartatu przyszlego roku. Zawarte tam

Pacjentéw Polskich

+ Waldemar Majek - prezes Polskiego Towarzystwa Walki z Mukowiscydozg

- prof. dr hab. n. med. Zbigniew Zuber — kierownik Oddziatu Klinicznego Pediatrii, Reumatologii
z Pododdziatem Alergologii Wojewddzkiego Specjalistycznego Szpitala Dzieciecego sw. Ludwika w Krakowie

W ramach VI Kongresu Wizja Zdrowia - Dia-
gnoza i Przysztos¢ — Foresight Medyczny od-
byt si¢ panel ,,Czy skutecznie realizujemy Plan
dla Choréb Rzadkich?”. W trakcie debaty kon-
sultant krajowa w dziedzinie genetyki klinicz-
nej, przewodniczgca Rady ds. Choréb Rzadkich
prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bieleniska z Kate-
dry i Zakladu Genetyki Medycznej Uniwersytetu
Medycznego w Poznaniu podkreslata, ze za naj-
wazniejszg sprawe uwaza poprawe diagnostyki
genetycznej. — Konieczne jest uzupetnienie koszy-

ka swiadczen gwarantowanych o dwie nowoczesne
metody wielkoskalowych bada# genomowych: po-
rownawczg hybrydyzacje genomowg do mikroma-
cierzy (aCGH) oraz sekwencjonowanie nastepnej
generacji (NGS) - powiedziala.

Trwaja prace nad wdrozeniem Planu
dla Chordb Rzadkich

Przewodniczaca Rady ds. Choréb Rzadkich przy-
pomniata, ze Plan dla Choréb Rzadkich zostal
przyjety 24 sierpnia 2021 r. - To byt bardzo wazny

wiadomosci juz po uruchomieniu platformy bedg
systematycznie uzupetniane — dodala.

- Bezwzglednym priorytetem jest jednak poprawa
diagnostyki, zwlaszcza diagnostyki genetycznej,
bo przeciez 80 proc. chordb rzadkich to choroby
genetyczne. Pracujemy nad tym. Jesli w pierw-
szym pétroczu przysztego roku bedzie dostep do
w petni refundowanych, nowoczesnych badati
genetycznych, to uznamy, ze plan zaczgt dziatac -
stwierdzita prof. Anna Latos-Bieleniska.

Priorytetem jest nie tylko platforma

Prezes Krajowego Forum na rzecz Terapii Choréb
Rzadkich ORPHAN oraz Federacji Pacjentow
Polskich Stanistaw Mackowiak podkreslil, ze pa-
cjenci oczekujg realizacji wszystkich zadan, ktére
s3 wymienione w Planie dla Choréb Rzadkich.

- Od kiedy prof. Anna Latos-Bieletiska przewodzi
radzie, prace zostaly bardzo zintensyfikowane. Pod-



zaczac d

Fot. Patryk Rydzyk

prof. Anna Latos-Bielenska: Bezwzglednym
priorytetem jest poprawa diagnostyki,
zwiaszcza diagnostyki genetyczney,

bo przeciez 80 proc. chordb rzadkich

to choroby genetyczne

stawq uruchomienia Planu dla Choréb Rzadkich
jest zbudowanie otoczenia IT calego systemu. Tu-
taj prace sq bardzo zaawansowane. A zakres prac
zwigzanych z budowaniem platformy jest naprawde
ogromny, poniewaz zadania wpisane do planu sq
bardzo rozbudowane. Aby je dobrze wykonywac,
konieczne jest stworzenie rzetelnego narzedzia infor-
matycznego — zaznaczyl. — Rada stoi na stanowisku,
ze nie bedzie tworzy¢ zadnych tymczasowych roz-
wigza#, lecz od samego poczgtku bedzie budowal
rozwigzania docelowe. To jest podstawa, zeby Plan
dla Choréb Rzadkich byt realizowany w zgodzie
z zawartymi w nim zapisami oraz zgodnie z planem
przyjetym przez KPRM - dodal.

Postanka Barbara Dziuk z Prawa i Sprawiedliwo-
$ci, przewodniczgca Parlamentarnego Zespolu
ds. Choréb Rzadkich, zaangazowana w walke
o priorytet dla chordb rzadkich w Polsce, zauwa-
zyla, ze jest to bardzo duze wyzwanie. Przyznala,

KURIER MEDYCZNY menedzera zdrowia

Stanistaw Mackowiak: Zgodnie z Planem

dla Chordb Rzadkich osrodki referencyjne
muszg miec stosowne finansowanie, poniewaz
zajmujg sie ciezkimi przypadkami. Dlatego
trzeba jak najszybeiej podjac decyzie

w sprawie powotania osrodkdw eksperckich

ze do dziatania zmotywowali jg eksperci, profeso-
rowie i organizacje pacjentéw.

- Mam wielkg empatie wobec pacjentéw, juz
20 lat jestem spotecznikiem przy Centrum Onko-
logii w Gliwicach. Spojrzenie na pacjenta z em-
patig spowodowalo, ze wydobytam z siebie po-
tencjat, ktorym moge zarazaé swoich kolegéw
i kolezanki w Sejmie i Ministerstwie Zdrowia. Tu
wielki ukton w strone pacjentéw, ktérzy moty-
wowali mnie do pracy. Byta to praca trudna, bo
trzeba bylto przekonywad nieprzekonanych. To,
ze teraz mamy refundowane innowacyjne leki, ze
pacjenci w Polsce w pewnym sensie wyprzedzili
pacjentéw w Europie - mam na mysli SMA - to
wielka praca ekspertow medycznych i organizacji
pacjentow. Ciesze sie, ze to sig udato systemowo
pouktadal. Teraz bardzo istotne sq osrodki dia-
gnostyczne, pozwalajgce na wczesne rozpoznanie
i ustalenie leczenia — powiedziala.
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Waldemar Majek: W marcu tego roku
pacjenci z mukowiscydozg uzyskali dostep
do nowoczesnych terapii przyczynowych.
Sq one refundowane dla ok. 1000 chorych

w Polsce
vEE

-

/.

Pacjenci potrzebuja sciezki
diagnostyczno-terapeutycznej

Profesor dr hab. n. med. Zbigniew Zuber, kierow-
nik Oddziatu Klinicznego Pediatrii, Reumatologii
z Pododdzialem Alergologii Wojewddzkiego Spe-
cjalistycznego Szpitala Dzieciecego $w. Ludwika
w Krakowie, zwrdcil uwage na to, jak powin-
na wyglada¢ idealna Sciezka pacjenta z choroba <
rzadka od diagnozy do leczenia u specjalisty. g
- Aby pacjent z chorobg rzadkg byt otoczony pra-+ss.e
widlowq opiekg, konieczna jest edukacja wszyst-
kich lekarzy. Mamy od 2,5 mln do 3 mln pacjentow
z chorobami rzadkimi. W tym zakresie potrzebu-
jemy ogromnego wsparcia. Przede wszystkim pa-
cjent nie wie, ze ma chorobe rzadkq. Czgsto tez nie
zdaje sobie z tego sprawy lekarz POZ. Problem po-
lega na tym, zeby w jego gabinecie nie zlekcewazy(
tych objawdw, ktére nie pasujg do typowego prze-
biegu choréb powszechnie znanych, dla ktérych

Fot. iStockphoto
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Barbara Dziuk:
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prof. Zhigniew Zuber:

Pacjent nie wie, ze
ma chorobe rzadka.
Czesto tez nie ‘daje
sobie 7 tego sprawy
lekarz POZ. Problem
polega na tym, zeby
W jego gabinecie
nie zlekcewazyc
tych objawdw,

ktdre nie pasujg do
typowsgo przebiegu
c&ﬁwszeahnie

znanych

X

mamy leczenie. Jesli sg watpliwosci co do niepo-
kojgcego objawu, to nie nalezy go lekcewazyc, bo
nam nie pasuje do z géry zatozonej koncepcji. Ten
objaw moze byc najwazniejszym elementem w tej
uktadance. Dlatego tak wazna jest edukacja, od
lekarza POZ przez specjaliste po pacjenta - méwil.
- Musimy pacjentom z chorobg rzadkg dac szanse
na leczenie. Zeby tak sig stato, potrzebna jest dobra
diagnostyka. Bez szerokiego dostepu do badania
genetycznego i dobrej edukacji nie ruszymy z miej-
sca. Odpowiednia Sciezka diagnostyczna to ogrom-
ny wachlarz badati - chodzi nie tylko o badania
genetyczne, lecz takze o wiele innych badai: sero-
logiczne, molekularne, czynnosciowe, obrazowe.
Otwieramy ogromny wachlarz badaf, zeby ustali¢
rozpoznanie, a chodzi o choroby, ktdra pojawiajg
sie raz na milion — dwa miliony urodzeri — zauwa-
2yt prof. Zbigniew Zuber. - Pacjent z diagnozg,
nawet jesli nie ma dla niego obecnie leczenia, wie,
na co choruje. Dzigki temu ma szanse, ze kiedy
pojawi sig terapia, otrzyma leczenie. Widzimy to
na przykladzie mukowiscydozy, w przypadku kto-
rej jeszcze niedawno nie bylo leczenia, a pacjenci
w duzej czesci nie dozywali wieku dorostego. Dzis
chorzy na mukowiscydoze dozywajq dorostosci,
a my mozemy im zaoferowac leczenie — dodat.

Niezaspokojone potrzeby pacjentow
z mukowiscydoza

Na problemy chorych na mukowiscydoze zwrdcit
uwage Waldemar Majek, prezes Polskiego To-
warzystwa Walki z Mukowiscydozg. - Pomimo
dostepnego leczenia nadal jest to grozna choroba,
atakujgca wszystkie narzqdy wewnetrzne. Lepki
Sluz nie wybacza - nie tylko ptucom, uktadowi
oddechowemu, lecz takze innym narzgdom we-
wnetrznym — mowil.

Waldemar Majek potwierdzil, ze mukowiscydoza
jeszcze niedawno byla choroba wieku dziecig-
cego, w Polsce dorostych chorych byto niewielu.
- Na szczgscie to sig zmienilo i liczymy, Ze chorych
dorostych bedzie coraz wigcej, bo obok leczenia
objawowego w marcu tego roku pacjenci uzyskali
dostep do nowoczesnych terapii przyczynowych.
Sq one refundowane dla ok. 1000 chorych w Pol-
sce — zaznaczyl. — Niestety wcigz mamy problem
z wdrozeniem leczenia przyczynowego dla upraw-
nionych pacjentow. Na przeszkodzie stoi biurokra-
cja. Od marca, odkgd wszedt program lekowy, leki
otrzymalto jedynie 60-70 proc. uprawnionych pa-
cjentow. Przyczyng jest to, ze nie wszystkie osrodki
kliniczne podpisaty stosowny kontrakt z NFZ.
Dodatkowo niektdre wojewddzkie oddzialy NFZ
nie finansowaty programu nawet tym osrodkom,
ktére byly gotowe go wdrazac¢ - dodal.

— Mamy ok. 17 jednostek uprawnionych do reali-
zacji programu lekowego. Czes¢ z nich to placowki
typowo pediatryczne, niektdre zajmujq sie i dziec-
mi, i osobami dorostymi, ale sq tez osrodki dla
dorostych. Na tym nam najbardziej zalezato, gdyz
zycie chorych dorostych jest najbardziej zagrozo-
ne. Wydaje sig, ze rozktad osrodkéw jest dobry,
jesli chodzi o pregram lekowy, pod warunkiem
ze wojewddzkiefoddzialy NFZ bedg to leczenie
finansowaly, a osrodki bedg je wdrazaty - méwit
Waldemar Majek.

Dodat, ze lekarze i Polskie Towarzystwo Walki
z Mukowiscydozg zabiegajg o rozszerzenie refun-
dacji leczenia przyczynowego na kolejne grupy
pacjentéw. Obecnie jest rozpatrywany wniosek
producenta o refundacje dla dwéch grup: cho-
rych z nowymi mutacjami i chorych w wieku
6-12 lat. - Europejska Agencja Lekow dopuscita
dla tych pacjentow jeden z trzech lekéw przyczy-
nowych. Liczymy na to, Ze i u nas te wskazania
zostang poszerzone — stwierdzil prezes Polskiego
Towarzystwa Walki z Mukowiscydoza.

Postanka Barbara Dziuk, odnoszac sie do nowo-
czesnych terapii w mukowiscydozie, podkreslila,
ze to wielka zastuga organizacji pacjenckich. - Je-
den wazny krok mamy za sobg, teraz bede chciata
doprowadzi¢ w ciggu 2 miesiecy do spotkania
Parlamentarnego Zespotu ds. Chordb Rzadkich.
Chcemy podsumowac, co zostalo zrobione i czego
jeszcze oczekuje srodowisko eksperckie i pacjenci
- zaznaczyla.

Weigz brakuje osrodkow eksperckich

Stanistaw Mackowiak zwrdcil uwage, ze nieza-
spokojonych potrzeb pacjentéw z chorobami
rzadkimi jest wiecej. — Chodzi nie tylko o terapie,
lecz takze o dostep do osrodkow referencyjnych.
Dotychczas zostata opisana pierwsza cze$é, od-
noszgca sig do osrodkow, ktére znajdujg sig w sie-
ciach europejskich - te majg wejs¢ z automatu
do polskich osrodkow referencyjnych. W dalszym
ciggu brakuje jednak aktéw prawnych stuzgcych
powotaniu pozostatych osrodkow referencyjnych.
Zgodnie z Planem dla Chordb Rzadkich te placéw-
ki muszqg miec¢ stosowne finansowanie, poniewaz
zajmujq sie ciezkimi przypadkami. Dlatego trzeba
jak najszybciej podjgcé decyzje w sprawie powota-
nia oSrodkow eksperckich — mowit. - W raporcie
okreslono oczekiwania pacjentow. Dotyczg one
dostepu do leczenia i do technologii. Rownie waz-
ne, chociaz nie zostalo to zapisane w obecnym
wydaniu Planu dla Choréb Rzadkich, sq potrzeby
socjalne — dodat.

Podobng opinie wyrazit prof. Zbigniew Zuber,
ktory zaznaczyt, ze zaréwno lekarze, jak i pacjen-
ci, a takze Medyczna Racja Stanu, robig wszyst-
ko, zeby pomdc chorym w kwestii diagnostyki
i leczenia. - Nie mozemy zapominac, ze pacjent
potrzebuje takze opieki socjalnej — zardwno on,
jak i jego rodzina. Rownie wazne jak diagnostyka
i leczenie jest wsparcie psychologiczne i socjalne.
Dlatego musimy zadba¢ o opieke socjalng. Zdarza
si¢ bowiem, ze chorego nie sta¢ na dotarcie do
osrodka, gdzie bedzie diagnozowany i leczony.
Tutaj chodzi o catos¢ opieki — podkreslit.

- Leczymy 3-5 proc. wszystkich rozpoznanych
metabolicznych chordb rzadkich. To pokazuje, ze
niezaspokojonych potrzeb jest bardzo duzo. Do-
tyczq one choréb metabolicznych, autozapalnych,
choréb metabolicznych kosci. Naszym najwazniej-
szym zadaniem jest dgzenie do poprawy jakosci
zycia pacjentow. Kiedys w Krakowie NFZ poprosit
mnie, abysmy przyjeli pacjentow z chorobg Hun-
tera, bo na terenie miasta nie bylo ani jednego
osrodka, ktory zajmowatby sie dorostymi chorymi.
Teraz jest ich kilka. To pokazuje, ze osiggnelismy
sukces. Mamy wsparcie naszego parlamentu, ale

tez Europejskiej Unii dla Zdrowia — méwit prof.
Zbigniew Zuber.

Odnoszac si¢ do kwestii poruszonej przez Stani-
stawa Mackowiaka, prof. Anna Latos-Bieleniska
wyjasnila, ze takze w Radzie ds. Choréb Rzad-
kich nie rozumiano, dlaczego o$rodki eksperckie,
ktore juz teraz znajdujg sie w sieci europejskiej,
nie zostaly powolane. - Z ekspertyzy prawnej
Ministerstwa Zdrowia wynika, ze takie osrodki nie
mogq byc¢ powolane na podstawie rozporzqdzenia
ministra, ale potrzebna jest ustawa. Prawdopo-
dobnie wkrdtce pojawi sie tzw. ustawa zbiorcza,
w ktérej jeden z punktow bedzie si¢ odnosit do
osrodkow eksperckich — poinformowala.

Podobna sytuacja jest w mukowiscydozie. Wal-
demar Majek zauwazyl, ze w osrodkach leczenia
mukowiscydozy brakuje wielodyscyplinarnych
zespolow, a ponadto wciaz nie ma systemowego
rozwigzania w zakresie finansowania dla tych
placéwek. Konieczne sg réwniez inwestycje w in-
frastrukture — w szczeg6lnosci potrzebne sg
osrodki dla chorych dorostych.

Diagnostyka molekularna - w czym
tkwi problem?

U podstaw problemow z dostepem do diagnosty-
ki molekularnej leza braki kadrowe.

- Z jednej strony czekamy na nowoczesng dia-
gnostyke genetyczng chordb rzadkich, z dru-
giej strony diagnostyke genetyczng w onkologii,
niezbedng do zakwalifikowania pacjenta do
terapii celowanej. To pokazuje, ze jest olbrzymie
zapotrzebowanie na badania genetyczne. Dla-
tego zabiegatam, zeby biotechnolodzy medyczni
i biolodzy molekularni mogli robic specjalizacje
z zakresu diagnostyki genetycznej. Do tej pory
uprawnienia te mieli wylgcznie diagnosci la-
boratoryjni - wyjasnita prof. Anna Latos-Bie-
leniska. - Mam nadzieje, ze te zmiany zostang
wprowadzone. W ustawie o medycynie laborato-
ryjnej, ktora obecnie jest procedowana, znalazl
sie nowy zawdd medyczny — medyczna genetyka
molekularna, ktéra jest propozycjq dla biologow
i biotechnologow. Osoby z tym wyksztatceniem
majq olbrzymiq wiedze w tym zakresie. Czgs¢
z nich pracuje od dawna w diagnostyce gene-
tycznej i posiada wymagane kwalifikacje. Dla
nich bedzie skrocenie, a dla niektérych nawet
zaliczenie stazu specjalizacyjnego i dopuszcze-
nie do egzaminu. Niektorzy natomiast rozpoczng
specjalizacje od poczgtku. Co wiecej, liczymy
na to, ze w wyniku zmian prawnych do kraju
wrdci czes¢ polskich biotechnologéw pracujgcych
obecnie w doskonatych laboratoriach za granicg
- dodala.

— Potrzebujemy tez ustawy o testach genetycznych,
ktora okresli ramy prawne: kto jest uprawniony do
wykonywania badan, jakie warunki muszg spetni¢
laboratoria, jaki sprzet jest wymagany. Dzis nie
ma zadnej regulacji dotyczgcej badati genetycz-
nych, a ich wykonywanie jest traktowane jak zwy-
kta dziatalnos¢ gospodarcza. To rodzi zagrozenia
dla pacjenta. O te ustawe walczymy od 10 lat. Dzis
jestem dobrej mysli - wiceminister zdrowia Piotr
Bromber zapewnit mnie, ze prace nad nig trwajqg
- zakoniczyla prof. Anna Latos-Bielenska .



